Facomatoses by Rosado, E et al.
Facomatoses 
   Elsa Rosado, Willian Schmitt, Teresa Palma, Ana Germano 
Referências; 1.Aoki S, Barkovich AJ, Nishimura K et-al. Neurofibromatosis types 1 and 2: cranial MR findings. Radiology. 1989;172 (2): 527-34. 2. Williams VC, Lucas J, Babcock MA et-al. Neurofibromatosis type 1 revisited. Pediatrics. 2009;123 (1): 124-
33. 3. Evans DG, Sainio M, Baser ME. Neurofibromatosis type 2. J. Med. Genet. 2000;37 (12): 897-904 4. Smirniotopoulos JG, Murphy FM. The phakomatoses. AJNR Am J Neuroradiol. 13 (2): 725-46 5. Umeoka S, Koyama T, Miki Y et-al. Pictorial review of 
tuberous sclerosis in various organs. Radiographics. 28 (7): e32 6.Bell DG, King BF, Hattery RR et-al. Imaging characteristics of tuberous sclerosis. AJR Am J Roentgenol. 1991;156 (5): 1081-6. 7.Kalantari BN, Salamon N. Neuroimaging of tuberous sclerosis: 
spectrum of pathologic findings and frontiers in imaging. AJR Am J Roentgenol. 2008;190 (5): W304-9 8. Leung RS, Biswas SV, Duncan M et-al. Imaging features of von Hippel-Lindau disease. Radiographics. 28 (1): 65-79 9.Courcoutsakis NA, Prassopoulos 
PK, Patronas NJ. Aggressive leptomeningeal hemangioblastomatosis of the central nervous system in a patient with von Hippel-Lindau disease. AJNR Am J Neuroradiol. 2009;30 (4): 758-60. 
 
 
 
Neurofibromatose tipo 1 
• Doença AD (crom. 17) 
• Incidência 1/2000-3000 
• Manchas café com leite 
• Neurofibromas 
• Efélides axilares  
• Glioma óptico 
• Nódulos de Lisch na íris 
• Displasia do esfenóide 
• Tumores malignos da 
bainha de nervos periféricos 
 
Esclerose tuberosa 
2 
4 
• Doença AD (crom. 9, 16 e 11) 
• Incidência de 1/10000-50000 
• Tubers corticais (hamartomas) 
• Nódulos subependimários 
• Astrocitomas de células gigantes (ACG) 
• Linhas radiárias na substância branca 
3 Neurofibromatose tipo 2 
• Doença AD (crom. 22) 
• Incidência 1/50000 
• Schwanomas (+VIII par) 
• Meningiomas múltiplos 
• Ependimomas 
• Gliomas, neurofibromas 
• Manifestações cutâneas 
mais raras   
Fig.11: RM T1 coronal pós contraste, múltiplos 
schwanomas dos nervos cervicais (setas).  
Fig. 12: RM T1 coronal pós-contraste, 
schwanomas bilaterais do VIII par craniano 
(setas). Fig.13: RM T2 coronal, meningioma  
(seta) no lobo parietal esquerdo.  Fig.14: RM, 
difusão (b1000), axial, meningiomas (setas) 
com restrição à difusão no lobo parietal 
esquerdo (mesmo doente que Fig. 13). 
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5 Doença de Von-Hippel-Lindau 
6 Síndrome de Sturge-Weber 
Fig.7: RM, T2 neurofibroma cutâneo do 
escalpe occipital (seta). Fig. 8: TC 
neurofibroma plexiforme do escalpe occipital. 
(seta). Fig.9: TC,  volumoso neurofibroma de 
nervo profundo cervical (seta). Fig.10: TC 
tumor maligno da bainha de nervo periférico 
do palato (setas).  
Fig.15: RM axial FLAIR, ACG (seta) no pavimento anterior do III ventrículo e foramen de 
Monro direito, causando hidrocefalia activa e desvio da estruturas da linha média. Fig.16: RM 
T2 coronal, linhas radiárias na substância branca (seta). Fig.17: RM T2 axial nódulos 
subependimários parcialmente calcificados (setas). Fig. 18: RM axial FLAIR, múltiplos tubers 
subcorticais (setas).  
• Doença AD (crom. 3) 
• Incidência 1/40000 
• Manifestação mais 
tardia (3º-4º decada) 
• Múltiplos tumores 
benignos e malignos 
• Hemangioblastomas 
do SNC 
 
Fig.19: RM T1 coronal pós-contraste, hemangioblastoma do 
cerebelo (*) com nódulo hipercaptante (seta). Fig. 20: RM T1 
axial pós-contraste, hemangioblastoma da medula cervical 
(seta). 
• Facomatose esporádica 
• Incidência 1/50000 
• Angiomatose facial, óculo-
coroideia e leptomeníngea 
Fig.21: RM axial T2 FS hemangioma da 
pálpebra superior direita (seta). Fig. 22: RM 
axial T1 pós-contraste, extenso ganho de 
sinal pial em praticamente todo o hemisfério 
cerebral esquerdo atribuível a 
hemangiomatose leptomeníngea. 
• As facomatoses são doenças multissistémicas com numerosas manifestações na cabeça e pescoço 
• Diagnóstico imagiológico, com implicações na vigilância do doente e rastreio de familiares 
 
Introdução 
Fig.1: Manchas café com leite. Fig.2: Neurofibromas cutâneos 
Fig. 3: Efélides axilares. 
Fig.4: RM coronal T2 glioma do quiasma óptico. Fig.5: RM T2 
coronal, gliomas bilaterais do nervo óptico (setas). Fig.6: RM axial  
T1 pós-contraste, gliomas bilaterais do nervo óptico (setas). 
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6 Conclusão 
• As facomatoses incluem diversas doenças e síndromes caracterizadas pelo envolvimento de tecidos com origem ectodérmica 
• Podem afectar vários órgãos e sistemas, em particular a pele e o sistema nervoso central  
• Manifestam-se geralmente em idade pediátrica e associam-se a predisposição para várias neoplasias 
• As mais comuns são a neurofibromatose tipo 1 e 2, a esclerose tuberosa, a doenças de Von-Hippel-Lindau e a S. de Sturge-Weber  
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